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Epidemiologie et genetique 
des cardiopathies congenitales et 
des cardiomyopathies de I'enfant 

Huit enfants sur 1 000 naissent avec une cardiopathie congenitale 
et, grace aux progres therapeutiques et a ceux de la chirurgie 
reparatrice, ils sont de plus en plus nombreux a atteindre I'age 
adulte. Beaucoup de malformations sont associees a des anomalies 
chromosomiques, mais le grand nombre de genes impliques et leur 
expressivite variable rendent encore complexe le conseil genetique. 


Damien Bonnet * 

L a prevalence des malformations cardiaques a la naissance 
est de 8 pour 1 000 naissances vivantes (tableau 1). Elies 
sont responsables de 10 % de la mortalite infantile et 
de 50 % de la mortalite liee a une malformation. Un certain 
nombre de facteurs influencent Fepidemiologie des car- 
diopathies congenitales ; tout d’abord, Faugmentation des 
diagnostics de cardiopathie mineure grace au developpe- 
ment de Fechocardiographie-doppler ; la reduction de la 
mortalite infantile liee aux cardiopathies, considerable ces 
dernieres annees ; Fesperance de vie des enfants ayant 
une cardiopathie congenitale qui augmente, conduisant a 
une augmentation de la prevalence des malformations 
cardiaques chez Fadulte et en particulier chez les femmes 
en age de procreer ; enfin, le diagnostic prenatal qui a 
entraine une diminution des formes graves, inseparables, 
de malformations cardiaques (hypoplasie du coeur gau- 
che) ainsi que des formes associees a des anomalies 
chromosomiques ou a des syndromes polymalformatifs. 


Mais le diagnostic prenatal a aussi permis de reduire la mor- 
talite de certaines cardiopathies en creant des conditions 
optimales de prise en charge neonatale (transposition des 
gros vaisseaux et cardiopathies ducto-dependantes). 



•) Les malformations cardiaques congenitales sont souvent 
associees a des mutations dans un gene unique, et I'origine 
multifactorielle est probablement un concept qui doit etre revise. 

£ L'approche moleculaire des cardiopathies congenitales 
a conduit a en reviser I'embryologie. 

Les cardiomyopathies metaboliques sont de moins en moins 
letales, car des traitements specifiques, dont I'efficacite 
a long terme reste a demontrer, ont ete developpes. 


* Service de cardiologie pediatrique, hopital Necker-Enfants malades, 75743 Paris Cedex 15 Courriel : damien.bonnet@nck.aphp.fr 
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La survie a 15 ans varie en fonction des differents types 
de cardiopathie congenitale. Elle est de 95 % pour la ste- 
nose pulmonaire a moins de 20 % pour les coeurs univen- 
triculaires. 1 Pour l’instant, le diagnostic prenatal n’a pas 
permis d’ameliorer la survie des cardiopathies congenita- 
les de fa^on globale mais, dans une region comme l’lle- 
de- France, il a permis de reduire la mortalite de certaines 
cardiopathies reparables mais menagantes des la nais- 
sance a un taux proche de 2 a 3 °/o. 2 

CARDIOPATHIES CONGENITALES 
ET ANOMALIES CHROMOSOMIQUES 


L’interet de predire Fassociation d’une malformation car- 
diaque a une anomalie chromosomique est surtout impor- 
tant chez le foetus. Les anomalies chromosomiques sont 
100 fois plus frequentes dans les cardiopathies congenita- 
les qu’en leur absence. 3 Le nombre de naissances vivantes 
d’enfants ayant une cardiopathie et une anomalie chromo- 
somique est de 5,5/10 000 ; 13 % des cardiopathies conge- 
nitales sont associees a une anomalie chromosomique 
dont 10 % a la trisomie 21. Le pourcentage dissociation a 
une anomalie chromosomique varie en fonction du type 
de cardiopathie. Dans l’etude de Baltimore, Ferencz et al. 
trouvaient 18 % d’anomalies chromosomiques associees 
aux cardiopathies conotroncales, 60 % dans les canaux 
atrio-ventriculaires, 1 % dans les anomalies obstructives 
du coeur droit et 6,6 % dans les anomalies du coeur gau- 
che. 4 Une etude plus recente de l’lnstitut de puericulture 


Repartition des differentes 
malformations cardiaques 

% DES 

CARDIOPATHIES 

CONGENITALES 

%0 

NAISSANCES 

1 Communication interventiculaire 

41,5 

2,56 

1 Communication interauriculaire 

8,67 

0,53 

1 Stenose aortique 

7,77 

0,48 

1 Stenose pulmonaire 

5,81 

0,36 

1 Transposition des gros vaisseaux 

5,39 

0,33 

1 Coarctation del'aorte 

5,29 

0,33 

1 Canal arteriel persistant 

5,07 

0,31 

1 Canal atrio-ventriculaire 

4,00 

0,25 

1 Hypoplasie du coeur gauche 

3,42 

0,21 

1 Tetralogie de Fallot 

3,36 

0,21 

1 Ventricule unique 

2,11 

0,13 


Tableau 1 


D'apres une serie de 815 569 enfants. 
D 'a pres la reference 9 


de Paris trouve, sur 548 cardiopathies congenitales dia- 
gnostiquees avant la naissance, les resultats suivants : la 
recherche d’anomalies chromosomiques a permis de trou- 
ver une anomalie a partir du diagnostic de la cardiopathie 
dans 18,5 % des cas analysables (88/476). Cette recherche 
n’aurait ete faite que 1 5 fois si Findication du caryotype n’a- 
vait repose que sur l’age maternel. Le depistage des cardio- 
pathies congenitales par Fechographie foetale est done un 
point d’appel majeur pour le diagnostic antenatal des ano- 
malies chromosomiques (tableau 2). 

On peut cependant essayer de gagner en efficacite en 
tenant compte de particularites phenotypiques. Le pre- 
mier exemple est celui de la microdeletion du chromo- 
some 22ql 1. Cette anomalie cytogenetique est diagnosti- 
quee avant la naissance devant une cardiopathie de type 
conotroncal, e’est-a-dire interessant le septum interventri- 
culaire haut et Forigine des deux gros vaisseaux. Si on 
observe la distribution des cardiopathies conotroncales 
chez les foetus qui ont cette micro deletion, la repartition 
entre les differents types est randomisee. Autrement dit, 
tous les types de cardiopathies conotroncales s’observent 
avec une frequence sensiblement egale. Si on compare, 
pour une cardiopathie donnee, le nombre de foetus ayant 
une microdeletion 22ql 1, certains phenotypes sont tres 
fortement representes (interruption de la crosse aortique, 
90 % de deletion) alors que d’autres le sont nettement 
moins (tetralogie de Fallot, 15 %). De plus, pour un meme 
type de malformation conotroncale tel que Fatresie pul- 
monaire avec communication interventriculaire, certains 
details morphologiques, collaterals aorto-pulmonaires, 
anomalies des arcs aortiques, sont Fapanage des enfants 
ayant la micro deletion. 5 La specificite de ces signes n’est 
cependant pas suffisante pour que Fon puisse se passer 
d’une recherche par hybridation in situ dans n’importe 
quelle malformation conotroncale. 

Pour les canaux atrio-ventriculaires, il a ete montre 
chez l’enfant et, plus recemment, chez le foetus que l’ana- 
tomie etait bien differente, qu’on soit en presence d’une 
trisomie 2 1 ou d’un enfant ayant un caryotype normal. Le 
canal atrio-ventriculaire complet de la trisomie 2 1 est le 
plus souvent bien equilibre et facilement reparable chi- 
rurgicalement. A l’inverse, le canal atrio-ventriculaire chez 
l’enfant eusomique est souvent desequilibre, associe a des 
anomalies obstructives du coeur gauche et de pronostic 
cardiaque plus aleatoire. 6 Enfin, les canaux atrio-ventricu- 
laires associes aux malpositions vasculaires ne sont pas 
associes a des anomalies chromosomiques. 

Dans les anomalies isolees du coeur gauche, les anoma- 
lies chromosomiques sont tres rares, mais il faut tout de 
meme rechercher une monosomie X . 7 

Plus generalement, il parait difficile de se passer, chez 
le foetus, d’un caryotype en cas de cardiopathie congeni- 
tale. Si on peut etre rassurant dans certains cas (transposi- 
tion des gros vaisseaux), des anomalies rares de structure 
ont ete retrouvees dans quasiment tous les types de 
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malformations. Leur mise en evidence peut constituer 
une cle pour la recherche des genes de cardiopathies 
congenitales en ciblant une region d’interet sur le 
genome. 

GENETIQUE DES CARDIOPATHIES 
CONGENITALES 


Les mecanismes embryologiques du developpement du 
coeur de mammifere et leurs perturbations a Forigine des 
malformations cardiaques sont mal connus. A partir des 
travaux de Nora, Forigine multifactorielle des cardio- 
pathies congenitales etait communement admise. 8 Cet 
aspect « multifactoriel » signifiait que la survenue d’une 
cardiopathie congenitale resultait des effets conjoints d’un 
ou de plusieurs genes interagissant de fagon stochastique 
et de facteurs de risque lies a Fenvironnement. Ainsi, seuls 
les individus reunissant un nombre de facteurs de risque 
superieur a un seuil empiriquement determine avaient une 
malformation cardiaque. Les enquetes epidemiologiques 
ayant conduit a l’hypothese d’un tel mode de transmission 
etaient fondees sur Fobservation selon laquelle la plupart 
des cardiopathies congenitales etaient sporadiques. 
Cependant, la mortalite importante des cardiopathies com- 
plexes jusqu’a ces quinze dernieres annees et les impreci- 
sions du diagnostic avant Fere echographique n’ont pas 
permis de reconnaitre la frequence de Fheredite mende- 
lienne de certaines de ces malformations. 

Aujourd’hui, Fembryologie experimentale a permis de 
rassembler en six groupes des cardiopathies procedant 
d’un meme mecanisme d’anomalie de developpement 
embryonnaire. Le meilleur exemple en est Fobservation 
de la contribution des cellules de la crete neurale rhom- 
bencephalique au developpement des gros vaisseaux de 
la base du coeur ; en effet, leur suppression experimentale 
conduit a des cardiopathies variees (tetralogie de Fallot, 
atresie pulmonaire avec communication interventricu- 
laire, tronc arteriel commun...) interessant la region 
conotroncale et permet de debnir ce groupe comme celui 
des « cardiopathies conotroncales » correspondant a une 
anomalie de developpement dans un champ embryon- 
naire. 9 Cette classification proposee en 1986 par Clark 
permet de debnir une recurrence concordante de cardio- 
pathies congenitales dans une famille comme une recur- 
rence concordante en termes de mecanisme embryolo- 
gique mais eventuellement discordante anatomiquement. 
Cette classibcabon trouve ses limites dans les interactions 
etroites entre les differents segments du coeur en develop- 
pement et l’hemodynamique foetale ; elle contribue cepen- 
dant a orienter plus efbcacement les enquetes familiales et 
a identiber un nombre croissant de cardiopathies congeni- 
tales supposees d’origine mulbfactorielle comme des mal- 
adies eventuellement monogeniques. 

La frequence des cardiopathies congenitales associees 
a des anomalies chromosomiques (canal atrio-ventricu- 


laire et trisomie 21, syndrome de Turner et coarctation de 
l’aorte) ou heritees sur un mode mendelien etait eshmee a 
8 %. Ce chiffre est sous-evalue a la lumiere des progres 
conceptuels mendonnes plus haut, et il l’est d’autant plus 
que la mortalite foetale des cardiopathies severes est, elle 
aussi, sous-evaluee et que les cardiopathies asymptoma- 
tiques passent inapergues. Chez l’homme, une des cardio- 
pathies les plus recurrentes est l’hypoplasie du coeur gau- 
che. L’observation de recurrences multiples dans des 
families consanguines a suggere une heredite autoso- 
mique recessive, mais quelques observations de parents 
d’un enfant atteint ayant un equivalent mineur de maladie 
obstructive du coeur gauche (coarctation, membrane 
sous-aortique, malformation mitrale congenitale...) sont 
en faveur d’un mode de transmission dominant. 

Malformations cardiaques et cardiopathies 
cc syndromiques » 

Le premier gene de cardiopathie « syndromique » a 
avoir ete identihe est le gene TBX-5 dans le syndrome 
cardio-squeletbque de Holt-Oram a transmission autoso- 
mique dominante associant des malformations des mem- 
bres superieurs interessant le segment radial, un bloc 
auriculo-ventriculaire du premier degre et une cardiopa- 
thie congenitale qui est 8 fois sur 10 une communication 
interauriculaire. 10 L’associabon de cardiopathies congeni- 
tales et d’anomabes des membres superieurs est fre- 
quente. Plusieurs syndromes ont ete decrits et ils ont ete 


Cardiopathies congenitales 
et anomalies chromosomiques 


CARDIOPATHIES 

CARYOTYPE 

ANORMAL 

% 

1 Obstacles droits a septum 
interventriculaire intact 

0 

0 

1 Obstacles gauches a septum 
interventriculaire intact 

12/130 

9,2 

1 Anomalies conotroncales 

23/91 

25 

1 Canaux atrio-ventriculaires 

32/68 

47 

1 Communication inter- 
ventriculaire 

12/74 

16 

1 Transposition 
des gros vaisseaux 

0 

0 

1 Malpositions vasculaires 

7/38 

18 

IVentricule unique 
et atresie tricuspide 

2/24 

8 


Tableau 2 
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regroupes sous le vocable de syndrome « coeur-mains ». 
Dans les communications interauriculaires familiales iso- 
lees, plusieurs mutations 11 ont ete identifies dans le gene 
NKX2.5. Si ce gene a ete presente comme un gene de 
communications interauriculaires avec bloc auriculo-ven- 
triculaire, des mutations ont ete retrouvees dans bien 
d’autres formes de cardiopathie telles que la tetralogie de 
Fallot, la maladie d’Ebstein, etc. Ce gene intervient de 
facon tres precoce dans la specification cardiaque, car son 
inactivation homozygote chez la drosophile ( Tinman) 
conduit a une absence de developpement du tube car- 
diaque primitif et du mesoderme visceral. L’invalidation 
du gene murin homologue a confirme le role essentiel de 
NKX2.5 a un stade precoce de l’embryogenese avec un 
arret du developpement avant la formation de la boucle 
cardiaque vers la droite. Cet exemple, pour Finstant 
unique, montre que, pour des mutations dans un meme 
gene, on peut avoir un spectre de phenotypes cardiaques 
sans lien embiyologique direct a priori. 

La meme strategic de clonage positionnel a conduit a 
Fidentification de mutations dans un facteur de transcrip- 
tion exprime dans les cellules de la crete neurale dans le 
syndrome de Char qui associe un canal arteriel persistant, 
une bicuspidie aortique, une dysmorphie faciale et des ano- 
malies des mains. 12 Le gene responsable du syndrome auto- 
somique recessif d’Ellis-Van Creveld associant des mem- 
bres courts, une polydactylie postaxiale, des anomalies des 
dents et une forme particuliere de canal atrio-ventriculaire, 
Foreillette unique, a ete recemment clone. 13 Cela ajoute une 
pierre a la complexite du developpement de la jonction 
atrio-ventriculaire puisque plusieurs regions du genome 
contiennent un gene intervenant dans la formation du 
canal atrio-ventriculaire : le chromosome 21, la region 


3p25, le chromosome 8. Des mutations dans PTPN11 qui 
code une tyrosine phosphatase ont ete mises en evidence 
dans le syndrome de Noonan (dysmorphie faciale, cardio- 
myopathie hypertrophique, stenose pulmonaire). 14 

Heterotaxies viscero-atriales 

Seul le groupe des heterotaxies viscero-atriales ou celui 
des defauts de lateralisation a, apres la decouverte de 
mutations chez Fhomme, une certaine homogeneite. Plu- 
sieurs formes familiales ont ete decrites : autosomique 
dominante ou recessive, ou semi-dominante liee a l’X. 

Pour la forme liee a FX, rarissime, le gene Z/C5 
( Xq26.2 !) a ete identifie. Les anomalies de la lateralisation 
constantes chez Fhomme sont associees a d’autres anoma- 
lies viscerales et a des anomalies de la ligne mediane. Les 
femmes porteuses du gene mute a l’etat heterozygote ont 
parfois un situs inversus isole. 15 Aucun gene n’est connu 
dans la forme autosomique dominante. Pour la forme 
autosomique recessive, les recherches de mutations dans 
les genes candidats ont montre de rares mutations dans 
les genes LEFTY A ( lq42.1 ), NODAL et ACVRB2 (recep- 
teur 2B de Factivine). 

Cardiopathies conotroncales 
et microdeletion 22q11 

Les cardiopathies associees a la microdeletion 22qll 
sont des cardiopathies conotroncales. Les cardiopathies 
conotroncales interessent les deux gros vaisseaux de la 
base du coeur, la partie haute du septum interventriculaire 
et les arcs aortiques. Ce type de malformation represente 
50 % des cardiopathies diagnostiquees chez le nouveau- 
ne. Les enfants ayant une cardiopathie conotroncale iso- 


Morphologie 


Hypertrophique 
et dilatee 



Fonction 


Hyperkinetique 


o normokinetique 

I I Hypokinetique 




UiiiilLB Differentes formes de cardiomyopathies. 
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lee n’ont pas de micro deletion 22 ql 1 et aucune correla- 
tion n’a ete retrouvee entre la taille de la micro deletion et 
le phenotype cardiaque. Outre leur association aux autres 
elements du syndrome de DiGeorge (hypoplasie du thy- 
mus, hypoparathyroi’die, dysmorphie faciale et souvent 
retard mental), les cardiopathies conotroncales de la 
microdeletion 22ql 1 sont subtilement differentes. La dis- 
tribution des differents types de cardiopathies conotron- 
cales dans une population de patients ay ant la micro dele- 
tion est grossierement uniforme, suggerant une 
randomisation du phenotype dans ce groupe. Cependant, 
si on compare des patients ayant une cardiopathie 
conotroncale avec ou sans microdeletion 22ql 1, certaines 
malformations telles que Finterruption de la crosse aor- 
tique de type B, sont quasi specifiques de Fanomalie cyto- 
genetique. De plus, pour un meme type de malformation 
conotroncale telle que la tetralogie de Fallot, certains 
details morphologiques - collaterals aorto-pulmonaires, 
anomalies des arcs aortiques - sont Fapanage des enfants 
ayant la micro deletion. L’heterogeneite genetique de ces 
cardiopathies a ete demontree. Le gene TBX-1 situe dans 
la deletion joue un role majeur dans le developpement 
des arcs aortiques. 16 

CARDIOMYOPATHIES DE L'ENFANT 

Epidemiologie 

Les cardiomyopathies de Fenfant correspondent aux 
maladies du myocarde ventriculaire. Elies ont differentes 
formes anatomiques (dilatees, hypertrophiques, non com- 
pactees) et/ ou fonctionnelles (hypokinetique avec dysfonc- 
tion systolique ou restrictive avec dysfonction diastolique) 
[L. figure]. Lincidence globale des cardiomyopathies dans 
la population pediatrique est estimee a 1,13 pour 100 000 
enfants avec une incidence nettement plus elevee chez les 
enfants de moins de 1 an et un sex-ratio de 1,32. La distri- 
bution des differentes formes anatomiques et fonction- 
nelles est de 52 % de cardiomyopathies dilatees, 45 % 
d’hypertrophiques et 7 % de formes restrictives ou d’un 
autre type. 17 

Etiologie des cardiomyopathies de I'enfant 

Contrairement a la population adulte, la majorite des 
cardiomyopathies de Fenfant sont d’origine secondaire. H 
est done indispensable d’en identifier la cause, car son 
traitement peut conduire a la recuperation complete de la 
fonction ventriculaire. 

Si Fon exclut du propos les dysfonctions ventriculaires 
associees a des surcharges de volume ou de pression 
(insuffisances valvulaires, shunts malformatifs, obstacles 
valvulaires), il faut savoir depister : les causes ischemiques 
(anomalie de naissance des arteres coronaires depuis Far- 
tere pulmonaire) ; infectieuses (myocardites) ; toxiques 
(essentiellement Fadriamycine donnee dans le traitement 
des cancers et leucemies) ; les maladies neuromusculaires 



•4 L'epidemiologie des cardiopathies congenitales a ete modifiee 
par la survie et le vieillissement de la population ayant 
survecu a la chirurgie reparatrice. Le diagnostic prenatal 
des cardiopathies non reparables en a reduit I'incidence 
neonatale. 

*4 L'association de cardiopathies congenitales avec des 
anomalies chromosomigues ou des syndromes 
microdeletionnels est freguente. Certaines specificites du 
phenotype cardiague permettent de preciser les indications 
des etudes cytogenetigues et moleculaires chez le foetus. 

-4 De nombreux genes de cardiopathies congenitales ont ete 
clones, mais la variability d'expressivite intrafamiliale et 
I'heterogeneite genetique rendent le conseil genetique 
complexe. 

-4 Les cardiomyopathies de Fenfant ont les memes causes gue 
celles de I'adulte. 

-4 Les causes metaboligues des cardiomyopathies de Fenfant 
sont nombreuses et doivent etre systematiguement 
recherchees devant une forme en apparence primitive. 

-4 L'identification de la cause de la cardiomyopathie permet 
parfois de donner un traitement specifique et de preciser 
le pronostic. 

(myopathie de Duchenne, myotonie de Steinert. . ; et les 
cardiomyopathies associees a des syndromes connus 
comme le syndrome de Noonan. L’ensemble de ces dia- 
gnostics etiologiques est simple a eliminer sur des don- 
nees d ’interrogatoire, et les signes associes, en particular 
electro-cardiographiques et echographiques. 

En Fabsence de cause facilement identifiable par des 
examens simples, il est crucial de declencher une enquete 
metabolique, car les maladies de surcharge et les maladies 
du metabolisme energetique sont responsables de 20 % 
des cardiomyopathies des enfants de moins de 2 ans. 18 

Le diagnostic des maladies de surcharge (cardiomyo- 
pathies hypertrophiques par infiltration du coeur par le 
substrat non degrade) repose sur le dosage de Factivite de 
Fenzyme deficiente (glycogenose, muco-polysacchari- 
dose). Les deficits du metabolisme energetique appar- 
tiennent a deux groupes : deficits de Foxydation des aci- 
des gras et cytopathies mitochondriales. Le diagnostic 
repose sur Fetude du metabolisme des acides gras sur les 
lymphocytes ou fibroblastes, et Fetude du fonctionne- 
ment de la chaine respiratoire dans le myocarde. 

Quand cette enquete est negative, la cardiomyopathie 
est dite primitive, et Fenquete familiale chez les apparen- 
tes au premier degre peut permettre de faire le diagnostic 
d’une forme familiale dominante et de guider le diagnos- 
tic moleculaire. Il nest pas possible, ici, de detailler Fen- 
semble des causes des cardiomyopathies primitives. Elies 
peuvent etre resumees en pathologies des proteines du 
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sarcomere (appareil contractile), du cytosquelette, des 
jonctions intercellulaires, des canaux ioniques. 

La precision du diagnostic moleculaire est utile a 1’identifL- 
cation des sujets porteurs de la mutation morbide en pediatrie, 
car ces affections ont une penetrance qui augmente avec lage, 
et la certitude d’etre porteur justifie un suivi au long cours. Par 
ailleurs, il est possible dans certains cas de stratifier le risque 
d’accidents cardiaques en fonction du type de mutation. 


CONCLUSION 

La connaissance des causes moleculaires des cardio- 
pathies malformatives et des cardiomyopathies de Fenfant 
constitue un des progres majeurs de cette specialite 
pediatrique. Les consequences pratiques sur la prise en 
charge des patients depuis la vie foetale ont ete nombreu- 
ses et d’autres sont attendues. ■ 


SUMMARY Epidemiology and genetics of congenital heart diseases and cardiomyopathies in children 

The incidence of congenital heart defects (CHD) is close to 1% of live birth. A high proportion of CHD is associated with chromosomal anomalies. A 
precise assessment of the phenotype is necessary to determine which type of chromosomal anomaly has to be identified: trisomy 21 in atrio-ventricular 
septal defect, deletion of chromosome 22g in conotruncal defects. Genetic heterogeneity of CHD has been proven for a wide range of defects. 
Phenotype-genotype correlations have been established and may be helpful to orient molecular investigations. In isolated CHD, very genes have been 
identified so far and the risk of recurrence in a family relies mainly on a statistical approach rather than on a molecular diagnosis. Cardiomyopathies 
(CM) in children are mostly secondary to CHD, myocardial ischemia, drug toxicity, viral infections, and rhythm disturbances. CM associated with genetic 
anomalies are seen in syndromes such as the Noonan's syndrome, in dominant familial forms and in metabolic diseases. For these latter, extensive 
investigations are necessary as they are responsible for 15% of CM in children younger than 2 years. They are mainly represented by lysosomal storage 
diseases and defects in fatty acid oxidation or respiratory chain. 

Rev Prat 2006; 56 : 599-604 
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RESUME Epidemiologie et genetigue des cardiopathies congenitales et des cardiomyopathies de I'enfant 

La frequence des malformations cardiagues est legerement inferieure a 1 % des naissances vivantes. Une proportion elevee de ces cardiopathies 
congenitales est associee a des anomalies chromosomigues. Une analyse precise du phenotype cardiague donne des orientations pour le type d'analyse 
genetigue a effectuer : recherche de la trisomie 21 dans les canaux atrio-ventriculaires, identification d'une deletion du chromosome 22 dans les 
cardiopathies conotroncales. L'heterogeneite genetigue des cardiopathies est importante et peut rendre le conseil genetigue difficile. Quelgues relations 
phenotype-genotype permettent d'orienter plus precisement les recherches. Dans les cardiopathies isolees non syndromigues, tres peu de genes sont 
aujourd'hui connus, et ('appreciation du risgue de recurrence dans une famille est plus souvent fondee sur un risgue statistigue gue sur un diagnostic 
moleculaire. Les cardiomyopathies de I'enfant sont le plus souvent secondaires a une malformation, a une ischemie myocardigue, a des toxigues, des 
infections virales ou encore a des troubles du rythme. Les cardiomyopathies pour lesguelles un diagnostic genetigue est possible sont celles associees a 
des syndromes polymalformatifs connus comme le syndrome de Noonan, les formes dominantes familiales et les maladies du metabolisme 
myocardigue. Pour ces dernieres, une enguete systematigue est necessaire, car elles sont responsables de 15 % des cardiomyopathies de I'enfant de 
moins de 2 ans. II s'agit des maladies de surcharge d'origine lysosomale et des deficits du metabolisme energetique. 


Hauteur n ’a pas transmis de declaration de conflits d’interets. 
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